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ア(paroxysmal kinesigenic dyskinesia : PKD)を生じることがある。2012 年に原因遺伝子として










計 63家系の患者家族を対象とした。33例（52%）の BPEI患者で PRRT2変異が認められ、28/32例
（88%）は共通変異(c.649dup)を示した。他 4例の変異のうち 2例は新規のフレームシフト変異
(c.232dup、c.503_504del)であった。家族性 BPEI患者における PRRT2変異陽性率は 21/31例（68%）
であったのに対して、孤発例では 12/32例（38%）と有意差を認めた。PRRT2 変異が認められなか
った陰性例においては、PRRT2 遺伝子領域(16p11.2)のハプロ不全が関与している可能性を考え、
マイクロアレイによる解析を行ったが、疾患に関連する欠失は同定されなかった。 
【考察】 
われわれの先行研究において、PRRT2の検出率は欧米からの報告に比べて低く、他のアジア各国か
らの報告と類似していた。PRRT2 変異の検出率が欧米に比べアジア諸国でなぜ低いのか明らかでな
いため、その特徴について症例を追加して解析した。その結果、PRRT2変異が陽性であった症例に
おいては 64%（21/33）で家族歴を認めたのに対し、PRRT2変異が認められない症例においては
33%(10/30)にしか家族歴が認められなかった。 
【結論】 
PRRT2変異が認められない孤発例の患者においては、発症要因に複雑な遺伝的な背景が関連してい
る可能性がある。これらの要因を明らかにするために、今後さらに研究を進める必要がある。 
